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o	 crónicas.	 En	 22	 (31.9%)	 se	 diagnosticaron	 13	 enfermedades	 autoinmunes,	 siendo	 las	más	 frecuentes	 las	
hematológicas	y	el	hipotiroidismo.	Ocho	pacientes	tuvieron	linfoproliferación	policlonal	histológica,	cuatro	(5.8%)	
como	enfermedad	granulomatosa	de	hígado,	laringe	y	piel,	y	cuatro	como	neumonía	intersticial	 linfoidea	(NIL).	













average	 age	 at	 diagnosis	was	 29.6	 years	 and	 the	 delay	 to	 diagnosis	 11.9	 years.	 Forty	 one	 (59.4%)	 patients	
reported	a	history	of	recurrent	or	chronic	diarrhea.	In	22	(31.9%)	13	autoimmune	diseases	were	diagnosed,	be-
ing	the	most	frequent	the	hematological	disorders	and	hypothyroidism.	Eight	patients	had	histological	polyclonal	













de	anticuerpos2.	Es	 la	 inmunodeficiencia	 primaria	más	
diagnosticada,	con	una	incidencia	de	1/25	000	a	1/50	000,	
afecta	 a	 ambos	 sexos	por	 igual	 y	 las	manifestaciones	
clínicas	pueden	comenzar	a	cualquier	edad3.	Aproxima-
damente	el	90%	de	los	pacientes	presentan	infecciones	
por	 bacterias	extracelulares	 capsuladas	del	 tracto	 res-
piratorio.	Otra	 característica	 de	 estos	 pacientes	 es	 su	







de	pacientes.	Ellos	 incluyen	mutaciones	en	 los	 genes	





mutaciones	 similares	 se	 encuentran	 en	 parientes	 no	














es	 diferente	 para	 cada	 serie	 de	pacientes8,	 decidimos	
estudiar	 la	 población	 de	 pacientes	 con	 IDCV	 de	 tres	
centros	de	referencia	de	inmunodeficiencias	de	adultos	
de	la	ciudad	de	Buenos	Aires	con	el	fin	de	establecer	sus	
características	 epidemiológicas	 y	 clínicas,	 y	 comparar	
estos	datos	con	los	ya	descriptos.
Materiales y métodos
El	estudio	 incluyó	a	 todos	 los	pacientes	con	diagnóstico	de	
IDCV	asistidos	en	la	Unidad	de	Alergia,	Asma	e	Inmunología	
Clínica,	 el	 Servicio	 de	 Alergia	 e	 Inmunología	 del	 Hospital	














y	 el	 retraso	 diagnóstico.	 Analizamos	 las	manifestaciones	
clínicas,	 el	 tratamiento,	 los	 valores	 de	 inmunoglobulinas	









































del	 porcentaje	 de	LT	CD8+.	 Los	 linfocitos	B,	CD	19+,	
analizados	en	61	pacientes,	definieron	tres	grupos,	uno,	










normalidad	en	 los	 recuentos	 linfocitarios,	ni	 los	grupos	
establecidos	por	el	número	de	linfocitos	B	circulantes	se	
asociaron	 con	 autoinmunidad,	 linfomas	 o	 enfermedad	
linfoproliferativa	policlonal.
Sesenta	 y	 cinco	 (94.2%)	 de	 los	 69	 pacientes	 pre-
sentaron	 las	 infecciones	 características	 por	 gérmenes	
capsulados.	De	los	cuatro	(5.8%)	restantes,	dos	(2.9%)	
presentaron	manifestaciones	autoinmunes,	 uno	 (1.4%)	
neumonía	 intersticial	 linfoidea	 (NIL)	 y	 el	 último	 se	en-
cuentra	asintomático	y	 fue	diagnosticado	en	el	estudio	
de	 una	 inmunodeficiencia	 familiar.	 En	 cinco	 (7.2%)	
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pacientes	 la	 IDCV	se	comportó	como	una	enfermedad	
familiar	(Tabla	1).	
















características	 por	 gérmenes	 capsulados	 presentaron	




el	 resto	 presentó	más	 de	 uno	 y	 12	 (20.3%)	 refirieron	
múltiples	 episodios	 no	 pudiendo	 precisar	 el	 número.	
Tres	(4.6%)	presentaron	el	primer	episodio	de	infección	
respiratoria	baja	posteriormente	al	diagnóstico.	
A	 57	 (82.6%)	 pacientes	 se	 les	 realizaron	 estudios	
tomográficos	(TAC)	de	tórax.	De	estos,	a	26	de	50	(52%)	






















continuaban	 con	 diarrea	 en	 el	momento	 de	 la	 última	
consulta.	La	mayoría	de	los	episodios	de	diarreas	recu-
rrentes	fueron	interpretados	como	infecciosos	y	tratados	
Paciente	 Sexo	 Enfermedad	del	paciente	 Familiar	afectado	 Inmunodeficiencia.		 Enfermedad	del		
	 	 	 	 del	familiar	 familiar
1	 F	 Inf.	 Madre	 IDCV	 Inf.
2	 F	 Asintomático	 Madre	 IDCV	 Autoinmune
3	 M	 Inf.	–	Neo	 Hijo	 Hipogam	 No
4	 M	 Inf.	–	Neo	–	Gran.	Pul	 Hijo	 Def.	de	IgA	 Inf.
5	 F	 Inf.	–	Autoinmune-	NIL	 Hermano	 IDCV	 Autoinmune
F: femenino, M: masculino, Inf.: infecciosas, Neo: neoplásicas, Gran. Pul: granuloma pulmonar, NIL: neumonia intersticial linfocitaria, Hipogam: 
hipogammaglobulinemia, Def. de IgA: deficiencia selectiva de IgA.











































































tomas	 infecciosos	a	 los	20	años	y	se	 le	diagnosticó	el	
tumor	a	 los	52	años.	No	 tenía	antecedentes	 familiares	
de	cáncer	de	mama.	
























en pacientes con IDCV
PTI: púrpura trombocitopénica inmune, AHA: anemia hemolítica 
autoinmune, UC: urticaria crónica, LES: lupus eritematoso sistémico, 
SAF: síndrome antifosfolipídico, ARJ: artritis reumatoidea juvenil. 
La combinación de enfermedades autoinmunes se observó en 9 
pacientes, 3 combinaron PTI y AHA no simultáneamente, 1 AHA y 
neutropenia, 1 neutropenia y psoriasis, 1 UC y vitiligo, 1 LES y SAF, 
1 hipotiroidismo y UC y otro hipotiroidismo y vitiligo. El paciente con 
enfermedad de Isaacs presentó anticuerpos anti-nucleares positivos.
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Paciente	 Sexo	 Edad	 Edad	de		 Biopsia		 TAC	de	tórax	 Enfermedad
	 	 	 de	comienzo	 diagnóstico	 .		 	 Autoinmune
	 	 	 infecciones	 granulomatosis	 	 	
	 	 	 (años)	 (años)	
1	 	 F	 4	 1	 Hígado	 NP	–	AM	 PTI	–	AHA
2	 F	 14	 20	 Hígado	 Bronq.	 -
3	 M	 Infancia	 26	 Ganglio	 NP	–	AM	 -
4	 F	 31	 52	 Piel	–	Laringe	 Bronq.	 Hipotiroidismo
Paciente	 Sexo	 Edad	 Edad	de			 TAC	de	tórax	 Enfermedad
	 	 	 de	comienzo	 diagnóstico	 	 Autoinmune
	 	 	 infecciones	 NIL	 	
	 	 	 (años)	 (años)	
1	 M	 25	 41	 NP	–	AM	 PTI	–	AHA
2	 M	 1	 20	 NP	–	AM	 AHA
3	 F	 No	 62	 NP	–	AM	 -
4	 F	 8	 16	 NP	 PTI
Paciente	 Sexo	 Edad	 Tiempo	de	 Edad	de	 Tiempo
	 	 	 de	comienzo	 evolución	 diagnóstico	 IDCV-CA.	Est.
	 	 	 infecciones	 IDCV	 CA.	Est.	 (años)
	 	 	 (años)	 (años)		 (años)
1	 M	 13	 42	 49	 36
2 M ND - 63 -
3	 M	 20	 31	 49	 29
4	 F	 67	 17	 84	 17
Paciente	 Sexo	 Edad	 Tiempo	de	 Edad	de	 Tiempo	IDCV
	 	 	 de	comienzo	 evolución	 diagnóstico	 linfoma.
	 	 	 infecciones	 IDCV	 linfoma	B	 (años)
	 	 	 (años)	 (años)		 (años)
1	 M	 4	 19	 23	 19
2	 F	 53	 9	 61	 8
3 F ND - 66 -
TABLA	3.–	Pacientes con IDCV y enfermedad granulomatosa diagnosticada por biopsia
TABLA	4.–	Pacientes con IDCV y NIL
TABLA	5.–	Pacientes con IDCV y cáncer de estómago
TABLA	6.–	Pacientes con IDCV y linfoma B
F: femenino, M: masculino, NP: nódulos pulmonares, AM: adenopatías mediastinales, Bronq: bronquiectasias, PTI: púrpura trombocitopénica 
inmune, AHA: anemia hemolítica autoinmune.
F: femenino, M: masculino, NP: nódulos pulmonares, AM: adenopatías mediastinales, PTI: púrpura trombocitopénica inmune, AHA: anemia 
hemolítica autoinmune.
F: femenino, M: masculino, ND: sin datos, CA. Est: cáncer de estómago, Tiempo IDCV-CA. Est : tiempo entre el comienzo de los síntomas 
infecciosos y el diagnóstico del cáncer de estómago. 









































































ta7.	Contribuyen	a	esto	 que	 las	 inmunodeficiencias	no	
son	enfermedades	 sospechadas	en	adultos	 y	 que	 los	
primeros	síntomas	suelen	ser	considerados	infecciones	
respiratorias	 banales	 por	 enfermos	 y	médicos7.	Dada	
la	 alta	 frecuencia	 de	 infecciones	 respiratorias	 bajas	
por	 gérmenes	 capsulados	en	 la	 IDCV5-7,	 en	 pacientes	
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La	 sepsis	 es	 una	 complicación	 descripta	 en	 el	 1.7	

























































































estudio	 en	 tres	 pacientes	 (4.3%)	 se	 realizó	 el	 diag-
nóstico	de	 linfoma	B,	dos	mujeres	con	enfermedades	
autoinmunes	y	un	varón	con	antecedentes	de	adeno-
patías	 generalizadas	 y	 linfocitos	B	 indetectables.	 Las	
enfermedades	linfoproliferativas	aumentan	cinco	veces	
el	riesgo	de	linfoma8.				
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